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ÚVOD

Vrodené dislokácie v kolennom kĺbe v zmysle fixo-
vanej femoropatelárnej alebo tibiofemorálnej disloká-
cie sú zriedkavé chyby, ktoré sa vyskytujú spravidla
v rámci geneticky podmienených syndrómových ocho-
rení. Patrí k nim defektná tvorba filamin B proteínu
zapríčinená mutáciou FLNB génu (Larsenov syndróm),
deficit chondroitin-6-sulfotransferázy (spondyloepify-
zeálna dysplázia - SED), chondrodysplázia s kongeni-
tálnymi kĺbnymi dislokáciami, recesívne dedičný Lar-
senov syndróm, Desbuquois dysplázia,  a tiež napríklad
artrogrypóza (9, 10, 13).

Naša práca sa zaoberá popisom nálezu a chirurgic-
kým riešením tohto problému u dvoch súrodencov
s klinickou diagnózou Desbuquois dysplázia. Desbu-
quois dysplázia (DBQD) je autozómovo recesívna
chondrodysplázia charakteristická ťažkou prenatál-
nou a postnatálnou rastovou retardáciou, laxicitou
kĺbov, viacpočetnými kĺbnymi dislokáciami, krátky-
mi končatinami a progresívnou skoliózou. Prítomná
je plochá tvárová časť lebky s prominujúcimi očami.
Rádiologicky sú popisované zmeny na dlhých kosti-
ach v zmysle rozšírenia metafýz, proximálny femur
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SUMMARY

Congenital dislocation of the knee and congenital permanent dislocation of the patella are rare disorders usually associated
with complex syndromes. Two cases of siblings, girl and boy, who had the same clinical phenotype of this disorder are
presented. The diagnosis of Desbuquois dysplasia was made and its autosomal recessive heredity was confirmed by genetic
analysis. DNA samples were sent for a molecular genetic analysis of the skeletal dysplasia. The girl was surgically treated
for a complete (grade 3) anterior dislocation of the tibia on the femur in the first year of life. Redressing casts had not
previously been applied to avoid the risk of damaging the epiphysis. The left knee was operated on by the method, as
described by Curtis and Fisher, at the age of six months. The Kirschner wire was removed after one month and a plaster
cast was applied to maintain the flexion required. At seven post-operative weeks physiotherapy was started with temporary
use of a knee brace. The right knee was managed by a similar procedure at four months after the first surgery. Normal
walking was achieved at the age of 21 months. Knee motion was symmetrically restricted, with 5 to 90 degrees of flexion.

The boy was first seen at our out-patient department after his sister had achieved full walking ability. He was 10 years
old at that time and presented with walking problems due to nearly 30 degrees of bilateral knee contractures. Permanent
dislocation of both patellae was treated by the surgical technique described by Stanisavljevic. Revision surgery of the right
knee due to patellar lateralization was required two years after the primary surgery; it was performed using the Campbell’s
technique. A corrective osteotomy of the left proximal tibia because of progressive genu valgum was carried out at four
years following the first operation. At the last follow-up, the boy was 16 years old and the knee range of motion bilaterally
was 0 to 120 degrees with good alignment of both knees. As a result of surgical treatment the two patients gained ability
to walk without problems. 
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kom krajnej extenzie do 10 stupňov a zahájený bol
rehabilitačný program. Dňa 10. 7. 2006, necelé 4 mesi-
ace po operácii ľavej strany, bola operačne rovnakým
spôsobom riešená i pravá dolná končatina (obr. 2a, b).
Výsledný dosiahnutý rozsah hybnosti je limitovaný do
plnej extenzie o 5 stupňov, s možnou flexiou 90 stup-
ňov v stabilných kolenných kĺboch. Dieťa 11 mesia-
cov po druhej operácii vo veku 21 mesiacov samo-
statne chodilo. 

Po mobilizácii pacientky bol na našej ambulancii
rodičmi predstavený jej súrodenec mužského pohlavia,
ktorého fenotypové znaky zodpovedali sestriným. Jed-
nalo sa o chlapca narodeného v roku 1998 v 41. týžd-
ni gravidity s pôrodnými mierami 2600/40 a Apgar 
skóre 8/10/10. Podľa dokumentácie bol vedený ako dis-
proporcionálny nanizmus s relatívne kratšími končati-
nami. V druhom roku života začal chodiť, mentálne sa
primerane rozvíjal. Ako 20-mesačný mal operovanú
palatoschisis. Pretrvávali ťažkosti s chôdzou pri flekč-
ných kontraktúrach kolien do 30 stupňov. Pri klinickom
a rentgenologickom vyšetrení kolien dominoval obraz
fixovanej luxácie pately obojstranne (obr. 3). 7. 7. 2008
bolo operačne riešené najprv ľavé koleno plastikou podľa
Stanisavljevica (4, 11), (obr. 4a, b). Dva týždne po ope-
rácii nasledovalo presádrovanie a mesiac  po operácii
naloženie  plastovej dlahy  s redresom do extenzie kole-
na s následným rehabilitačným programom. S odstu pom
11 mesiacov po rehabilitačnej príprave, ktorá čiastočne
zmiernila kontraktúru, bola 15. 6. 2009 riešená pravá
končatina rovnakým spôsobom. V ďalšom vývoji dieťa-
ťa od roku 2011 došlo ku zmenám na kolenách  v zmys-
le postupnej subluxácie pravej pately, preto bola 30. 1.
2012 doplnená vpravo plastika podľa Campbella (6). Po
štyroch týždňoch fixácie nasledovala rehabilitácia. Na
ľavej dolnej končatine sa asymetricky prehlbovala val-
gotizácia kolena bez významnej lateralizácie pately

je tvaru francúzskeho kľúča so zväčšeným malým tro-
chanterom (v anglosaskej literatúre označovaný ako
„monkey wrench“ alebo „swedish key“) a urýchlený
kostný vek karpálnych a tarzálnych kostí. DBQD je
klinicky, rádiologicky i geneticky heterogénna a je
klasifikovaná morfologicky do 2 typov podľa prítom-
nosti (typ 1), alebo neprítomnosti (typ 2) charakte-
ristických anomálií rúk zahrňujúcich samostatné osi-
fikačné centrum distálne od druhého metakarpu,
deformity falangov a akcesórne karpálne a tarzálne
osifikácie. Nezávisle od tejto morfologickej variabi-
lity je vyjadrená genetická heterogenita tým, že popí-
sané mutácie sú v v géne CANT1 alebo v géne XYLT1
(3, 5, 10, 13).

KAZUISTIKA 

Ako prvé zo súrodencov bolo ešte na pôrodnici orto-
pédom podchytené polystigmatizované dieťa ženské-
ho pohlavia z 2. gravidity narodené v roku 2005 v 40.
týždni gravidity s pôrodnými mierami 2850/43 s Apgar
skóre 9/10/10 so znakmi skeletálnej dysplázie. Súčas-
ťou vrodených chýb bola obojstranná luxácia kolen-
ného kĺbu 3. stupňa (4). Vzhľadom na to, že nenásil-
ná redresia a retencia nebola možná, dieťa bolo ako
pol-ročné dňa 20. 3. 2006 riešené najskôr na ľavom
kolienku operačne plastikou podľa Curtisa a Fishera
s V-Y elongá ciou musculus quadriceps femoris a trans-
pozíciou elongovaného ligamentum crutiatum ante rius
(1, 4), (obr. 1a, b, c). Retencia v požadovanom posta-
vení bola zabezpečená jedným hrubým perkutánne
vedeným Kirschnerovým drátom  v semiflexii kolena
30 stupňov a sádrovou fixáciou. Po mesiaci bol
Kirschnerov drát odstránený a ešte 3 týždne bola pone-
chaná fixácia v hlbšej flexii cez 60 stupňov. Následne
bola končatina zabezpečená ortézou  s kĺbom a blo-
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Obr. 1. Dokumentácia nálezu na ľavom kolene dievčaťa v priebehu terapie: a – rentgenologický obraz luxácie
ľavého kolena pred operačným riešením; b – bočná rentgenologická projekcia toho istého kolena ako výsledný
pooperačný nález; c – fotografický záznam z priebehu operácie po skracovacej plastike ligamentum crutiatum
anterius a fixácii postavenia Kirschnerovým drátom pred V-Y plastikou musculus quadriceps femoris. 

a | b | c
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a | b

Obr. 2. Pacientka vo veku
10 mesiacov absolvovala
plastiku podľa Curtisa
a Fishera na druhej – pra-
vej dolnej končatine: a –
predoperačný stav. Obraz
celkového morfologického
stavu pri popisovanej
polystigmatizácii v rámci
Desbuguois dysplázie; b –
v pooperačnom období so
sádrovou fixáciou. Ľavé
koleno je 4 mesiace po ope-
rácii. 

Obr. 3. Rentgenologický nález pri oboj-
strannej permanentnej luxácii pately
u 10-ročného pacienta.

Obr. 4. Fotografická dokumentácia z priebehu operačného riešenia ľavého kolenného kĺbu pacienta plastikou podľa Stanisavl-
jevica. Stav po repozícii pately s parciálnou transpozíciou ligamentum patellae proprium a prešití mediálnych retinákul cez
patelu. Rozsah operačného prístupu je daný rozsiahlym uvoľnením odstupu musculus vastus lateralis a odberom autológneho
štepu z fascia lata, ktorý je uplatnený ako náhrada laterálnych retinákul pately: a – fotografia; b – schéma fotografie s popi-
som tkanivových štruktúr.
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dysplázií a molekulárnogenetická analýza je v súčas-
nosti v štádiu riešenia. Syndromologicky sú deti evi-
dentne totožné: disproporcionálny nanizmus s relatívne
kratšími končatinami, s epifyzeopatiou veľkých pleten-
cových kĺbov (obr. 7) a brachydaktýliou rúk i nôh. Dis-
proporcionalita je menej vyznačená pri vývoji skoliózy
a lumbálnej hyperlordóze. U dievčatka je prítomná kyfo-
tizácia krčnej chrbtice. U oboch súrodencov je stredná
časť tváre plochá s menším sedlovitým nosom a ľahkým
exoftalmom. Deti majú okuliarmi kompenzovanú krát-
kozrakosť. Z ďalších znakov sú nápadné menšie a nižšie
nasadajúce ušnice, palatoschisis, pectus carinatum a dia-
stáza priamych brušných svalov (obr. 2a). Okrem uve-
dených dislokácii v kolenných kĺboch je prítomný pes
planovalgus.

Luxácie kolenných kĺbov u pacientov so skeletálnou
dyspláziou vyžadujú spravidla radikálnejší prístup ako
u nesyndromologických luxácií a najlepšie výsledky sa
dosahujú pri výkonoch do druhého roka života. U diev-
čatka išlo o 3. stupeň dislokácie (4). V tomto prípade
autori odporúčajú operačný výkon  s elongáciou exten-
zorového aparátu kolena, tractus iliotibialis a súčasnú
transpozíciu ligamentum crutiatum anterius, ktoré je pri
luxácii výrazne elongované  a pri ponechaní in situ neza-
bezpečuje stabilitu kĺbu, čím sa zhoršuje prognóza po
výkone. Pri kompletnej luxácii kolenného kĺbu vytvá-
rajú pokusy o predoperačný redres riziko poškodenia
epifýz. Samotné redresné postupy sa odporúčajú pri kon-
genitálnej hyperextenzii a v prípade 2-stupňovej dislo-
kácie, čo zodpovedá subluxácii, sa väčšinou vystačí po
redrese s následným miniinazívnym perkutánnym elon-
govaním musculus quadriceps femoris. V literatúre sú

(obr. 5a, b). 6. 8. 2013 sme vykonali korekčnú varoti-
začnú osteotómiu proximálnej tíbie vľavo vzhľadom na
osteopenickú kvalitu kosti fixovanú dvomi LCP dlaha-
mi a osteotómiu distálnej fibuly (obr. 6a, b, c, d). Vo veku
15 rokov pacient dosiahol uspokojivý osový nález
v kolenných kĺboch, s plnou extenziou a flexiou cez 120
stupňov. 

Detskí pacienti, ktorých riešenie je predmetom tohto
článku pochádzajú z príbuzenského manželstva, kde
rodičia sú bratranec a sesternica 2. stupňa, ich staré mat-
ky boli sestry. Brat ich starej mamy z matkinej strany
má 61 rokov a podľa údaja matky detí je podobného
vzhľadu a vzrastu ako jej deti. Má výšku asi 120 cm.
V súčasnosti je závislý na starostlivosti svojej sestry.
Matkin brat zomrel pri pôrode. Tieto údaje a súčasný
výskyt vrodenej chyby u súrodencov fenotypovo zdra-
vých rodičov vytvorili suspekciu, že ide  o autozómovo
recesívne dedičné ochorenie.

DISKUSIA

Nomenklatúra skeletárnych dysplázií bola spočiatku
vytváraná na základe popisu fenotypu. S rozvojom
výskumu genómu a jeho biochemických korelátov sa
postupne mení pohľad na pôvodné rozdelenie. Larsenov
syndróm i SED majú široké fenotypové spektrum,
spôsob dedičnosti a intrafamiliárnu  variabilitu (12, 13).
Po zhodnotení fenotypu a konzultácii s Ústavom bioló-
gie a lekárskej genetiky v Prahe v roku 2006 však bola
stanovená klinická diagnóza Desbuquois dysplázia
s autozómovo recesívnym typom dedičnosti. Vzorky
DNA boli odoslané do Európskej databázy skeletálnych

Obr. 5. Fotografická dokumentácia klinického osového nálezu
na kolenných kĺboch pacienta 5 rokov po plastike ľavého kole-
na: a – progredujúce genu valgum vľavo; b – stav po korekč-
nej osteotómii ľavého predkolenia. 

a | b
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spomínané i skracovacie osteotómie femuru pri konge-
nitálnej luxácii (1, 2, 4, 9).

V pooperačnom postupe sme ľahko prolongovali
obdobie rigidnej fixácie oproti reprodukovanému postu-
pu podľa Curtisa a Fishera (1, 4), pričom sme po mesi-
aci od operácie extrahovali internú fixáciu  a prehĺbili
flexiu v obave pred subluxáciou. Následná ortéza mala
limit 10 stupňov do plnej extenzie. Centrovanie kĺbov
sme síce zachovali, ale pretrváva deficit asi 5 stupňov
do plnej extenzie kolien. Na tomto vývoji deficitu exten-
zie sa však môže podielať i postavenie v koxách pri lum-
bálnej hyperlordóze.

U chlapca sme obojstrannú fixovanú luxáciu pately
diagnostikovali vo veku 10 rokov. Vzhľadom na morfo-
logický charakter luxácie možno s najväčšou pravdepo-
dobnosťou predpokladať, že išlo o kongenitálnu perma-
nentnú luxáciu pately s pretrvávajúcou flekčnou
kontraktúrou kolien, kde sa lateralizované časti muscu-
lus quadriceps femoris uplatňujú v paradoxne flekčnom

Obr. 6. Rentgenologická dokumentácia riešenia valgóznej
deviácie ľavého kolena pacienta 5 rokov po plastike podľa Sta-
nisavljevica: a – podstatný podiel na deviácii malo uhlové
zakrivenie v úrovni proximálnej metadiafýzy ľavej tíbie; b, c –
stav po korekčnej close vedge osteotómii proximálnej tíbie vľa-
vo. Vzhľadom na osteopéniu bolo nutné použiť dve LCP dlahy
a syntetický kostný štep; d – fibula bola šikmo osteotomovaná
distálne.

a b
c d

Obr. 7. Rentgenologický obraz panvy pacienta vo veku 16
rokov. Malformácie v oblasti bedrových kĺbov so súčasne
nápadne prominujúcim trochanter minor patria ku charakte-
ristickým znakom Desbuguois dyplázie. V anglosaskej termi-
nológii sa pre tento stav používa výraz „monkey wrench“ ale-
bo „swedish key“. Prítomná je spina bifida sakrálneho úseku
chrbtice.

Obr. 8. Fotografia zachytáva súčasný somatotyp pacientov vo
veku 9 a 16 rokov, obidvaja sú bez ťažkostí s mobilitou.

mechanizme. Hypoplastický laterálny kondyl femuru,
patela fibrózne fixovaná na laterálny epikondyl femuru
a rotačné femorotibiálne postavenie boli súčasťou nále-
zu. Takýto stav zhoršuje lokomóciu pacienta a Stani-
savljevic udáva, že s rastom dieťaťa sa situácia zhoršu-
je, až sa môže stať samotná chôdza nemožnou. Napriek
tomu sa v správach týkajúcich sa bilaterálnej perma-
nentnej luxácie pately stretávame s operačným riešením
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zasahujúcim až do dospelého veku, čo súvisí  s obdo-
bím podchytenia pacienta (4, 7, 8, 11).

Obojstranné kongenitálne luxácie kolena a perma-
nentné luxácie pately sú len sporadicky publikované
a v tomto príspevku je do pozornosti daný prípad nále-
zu u súrodencov. Stav je viazaný na celkovú syndromo-
logickú stigmatizáciu zodpovedajúcu fenotypovým zna-
kom charakteristickým pre Desbuquois dyspláziu a deti
sú dosiaľ v riešení genetika. Pacientka s kongenitálnou
luxáciou kolien 3. stupňa bola riešená plastikou podľa
Curtisa a Fishera v priebehu prvého roka života. Závaž-
ným problémom je kyfotizácia krčnej chrbtice, ktorá
môže perspektívne vyžiadať preventívnu atlantoaxiálnu
artrodézu. Chlapec s permanentnou luxáciou obidvoch
patel bol vzhľadom na vek podchytenia nálezu opero-
vaný ako 10- a 11-ročný plastikou podľa Stanisavljevi-
ca. V obidvoch prípadoch poskytlo chirurgické riešenie
reštitúciu malformovaných kolenných kĺbov umožňujú-
cu bezproblémovú lokomóciu pacientov (obr. 8). 
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